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REVISAO DA LITERATURA

RESUMO

A cardiomiopatia hipertréofica (CMH) é uma doenga genética do coracdo caracterizada pelo
espessamento anormal do musculo cardiaco, principalmente do septo interventricular, o que pode
dificultar a circulagdo sanguinea. Essa condicdo afeta a capacidade do coracdo de bombear sangue de
forma eficiente e é frequentemente associada a sintomas como falta de ar, dor no peito, palpitacoes
e, em casos graves, arritmias e morte subita. A CMH é comumente hereditdria, com padrdo de
transmissdao autossdmico dominante. O diagndstico precoce e o tratamento adequado, que incluem
medicamentos, intervencgdes cirurgicas e dispositivos como cardiodesfibriladores, sdo essenciais para
controlar a progressao da doenca. Essa revisdo de literatura foi realizada por meio de publicacbes
cientificas encontradas nos seguintes bancos de dados: Biblioteca Virtual de Saude (BVS), Public
Medline (PubMed), Portal de Periédicos CAPES e Scientific Electronic Library Online (SciELO), sem
restricdo de periodo. Foram também consultados os sites oficiais do Ministério da Saude e a literatura
cinzenta. A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é uma doenga genética com ampla variabilidade clinica,
exigindo diagndstico precoce e tratamento personalizado para otimizar o progndstico. Com avangos
nos métodos diagndsticos e terapéuticos, como betabloqueadores, cirurgia de miectomia e
dispositivos como o cardiodesfibrilador implantavel, muitos pacientes podem ter boa qualidade de
vida. A gestdo da doenga também envolve acompanhamento continuo e, em alguns casos, apoio
psicolégico e aconselhamento genético. O controle eficaz da CMH depende de um manejo
multidisciplinar, visando minimizar complicagdes graves como arritmias e morte subita, e melhorar a
saude geral dos pacientes afetados.

Palavras-chave: Cardiomiopatia hipertréfica; Etiologia; Sinais clinicos; Diagndstico.
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RECENT ADVANCES IN THE UNDERSTANDING AND
MANAGEMENT OF HYPERTROPHIC CARDIOMYOPATHY: AN
UPDATED REVIEW

ABSTRACT

Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is a genetic heart disease characterized by abnormal
thickening of the heart muscle, especially the interventricular septum, which can hinder blood
circulation. This condition affects the heart's ability to pump blood efficiently and is often associated
with symptoms such as shortness of breath, chest pain, palpitations, and, in severe cases,
arrhythmias and sudden death. HCM is commonly hereditary, with an autosomal dominant pattern
of transmission. Early diagnosis and appropriate treatment, which include medications, surgical
interventions, and devices such as cardioverter-defibrillators, are essential to control the
progression of the disease. This literature review was conducted using scientific publications found
in the following databases: Virtual Health Library (BVS), Public Medline (PubMed), CAPES Periodical
Portal, and Scientific Electronic Library Online (SciELO), with no time restriction. The official websites
of the Ministry of Health and gray literature were also consulted. Hypertrophic cardiomyopathy
(HCM) is a genetic disease with wide clinical variability, requiring early diagnosis and personalized
treatment to optimize prognosis. With advances in diagnostic and therapeutic methods, such as
beta-blockers, myectomy surgery and devices such as the implantable cardioverter-defibrillator,
many patients can have a good quality of life. Management of the disease also involves continuous
monitoring and, in some cases, psychological support and genetic counseling. Effective control of
HCM depends on multidisciplinary management, aiming to minimize serious complications such as
arrhythmias and sudden death, and improve the general health of affected patients.
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INTRODUCAO

A cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é uma doenca cardiaca genética caracterizada
pelo espessamento anormal do miocdrdio, o musculo do coragao, sem que haja uma causa
aparente, como hipertensao arterial ou estenose aértica, para justificar essa hipertrofia. Esse
espessamento ocorre principalmente no septo interventricular e pode interferir no fluxo de
sangue que sai do coracdo, o que é conhecido como obstrucdo do trato de saida do ventriculo
esquerdo. Além de comprometer a fungao diastdlica, dificultando o relaxamento adequado
do coracdo e o enchimento ventricular, a CMH também aumenta o risco de arritmias, podendo
resultar em complicacdes graves, como fibrilagdo ventricular e morte subita, especialmente
em individuos jovens e atletas. A prevaléncia estimada da cardiomiopatia hipertréfica é de
aproximadamente 1 em cada 500 pessoas, tornando-se uma das doencas cardiacas genéticas
mais comuns. O diagndstico precoce e o manejo clinico adequado sdo essenciais para reduzir

riscos e melhorar a qualidade de vida dos pacientes (ARIAS et al., 2018; BAZAN et al., 2020).

A cardiomiopatia hipertréfica apresenta uma ampla variabilidade clinica, o que
significa que os sintomas podem variar bastante entre os individuos afetados. Alguns
pacientes podem ser assintomaticos, enquanto outros apresentam sintomas que afetam
significativamente a qualidade de vida, como dor no peito, falta de ar, palpitacdes, tonturas e
episddios de sincope (desmaio). Esses sintomas ocorrem devido a dificuldade do coracdo em
bombear sangue adequadamente e ao risco de desenvolver arritmias potencialmente fatais.
A CMH é geralmente hereditaria, com padrdo de heran¢a autossémico dominante, o que
significa que a mutacdo pode ser transmitida de uma geracdo para outra. Diversos genes
associados a estrutura e fungdo das proteinas do musculo cardiaco podem estar envolvidos,
como aqueles que codificam as cadeias pesadas de miosina e a proteina de ligacdo de miosina-
C. Identificar essas mutag¢des tem ajudado tanto no diagndstico quanto no aconselhamento

genético dos familiares (MARIAN et al., 1995; SPIRITO et al., 1997).

A realizacdo de uma revisdo da literatura sobre cardiomiopatia hipertréfica (CMH) é
fundamental para ampliar o entendimento atual sobre a doenca, identificando avancgos e
lacunas no conhecimento cientifico. A CMH é uma condi¢do complexa com causas genéticas
variadas, manifestacGes clinicas heterogéneas e um impacto significativo na saude publica,
especialmente por ser uma das principais causas de morte subita em jovens e atletas. Revisar

a literatura permite reunir e analisar os dados mais recentes sobre a fisiopatologia, os fatores
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de risco e os avangcos em diagndstico e tratamento, o que é essencial para o aprimoramento

das praticas clinicas.

Além disso, uma revisdo abrangente contribui para o aprimoramento dos protocolos
de diagndstico, incluindo o uso de exames de imagem avangados e testes genéticos,
possibilitando uma deteccdo precoce e mais precisa da CMH. Isso também facilita o
desenvolvimento de estratégias terapéuticas mais eficazes, que podem variar desde o uso de
medicamentos até intervencgdes cirdrgicas, conforme o perfil individual do paciente. A revisdo
da literatura também promove o entendimento sobre as implicacbes genéticas e o
aconselhamento familiar, permitindo abordagens personalizadas para cada paciente e seus
familiares.

Finalmente, revisbes sobre a CMH contribuem para a base de conhecimentos
cientificos que subsidiam politicas de saude publica, auxiliando na definicdo de estratégias de
prevenc¢ao e manejo da doen¢a em popula¢des de risco. Dessa forma, realizar uma revisao da
literatura sobre CMH é um passo essencial para fortalecer o conhecimento cientifico e
promover melhores praticas clinicas, melhorando a qualidade de vida e o progndstico dos
pacientes com essa condicdo. Neste sentido, o objetivo deste trabalho foi realizar uma revisao
da literatura sobre cardiomiopatia hipertréfica, destacando a etiologia, manifestacdes clinicas

e as principais abordagens terapéuticas.
METODOLOGIA

Essa revisdao de literatura foi realizada por meio de publicag¢des cientificas encontradas
nos seguintes bancos de dados: Biblioteca Virtual de Saude (BVS), Public Medline (PubMed),
Portal de Periddicos CAPES e Scientific Electronic Library Online (SciELO), sem restricdo de
periodo. Foram também consultados os sites oficiais do Ministério da Salde e a literatura
cinzenta.

Para a busca nos bancos de dados, utilizaram-se as palavras-chave "Cardiomiopatia
hipertrofica”, "Etiologia", "Sinais clinicos", "Diagndstico". As palavras foram combinadas
usando as expressoes "AND" e "OR". Os critérios de inclusdo definidos foram: 1) artigos
completos e de acesso gratuito e 2) artigos que fossem relevantes para a pesquisa do tema.
Os critérios de exclusdo incluiram: comentarios, cartas ao editor, estudos que nao

apresentaram resultados concretos ou conclusivos e artigos que ndo tratassem diretamente
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do tema central do estudo.

A pesquisa aplicou filtros nos campos de titulo, resumo e assunto. Apds essa filtragem,
os artigos selecionados foram revisados integralmente, e suas informacdes foram organizadas
e analisadas no software Microsoft Office Word. A sintese dos dados foi feita através de uma
analise descritiva e quantitativa dos estudos escolhidos, sendo os resultados apresenta dos de

forma dissertativa.

RESULTADOS E DISCUSSAO

CAUSAS

A cardiomiopatia hipertrofica é causada, principalmente, por mutacdes genéticas que
afetam proteinas do sarcomero, a unidade funcional do musculo cardiaco. Essas mutagdes
genéticas sao hereditarias, geralmente com padrao de heranca autossdomico dominante, o que
significa que basta uma unica cépia do gene alterado para que a doenga se manifeste. A
mutacdo pode ser herdada de um dos pais ou ocorrer de forma espontanea (de novo), mesmo
sem histdrico familiar prévio (MARIAN et al., 1995; MARSIGLIA et al., 2014).

As mutacOes mais comuns estdo em genes que codificam proteinas essenciais para a
contracdo muscular, como a cadeia pesada de miosina beta (MYH7), a proteina de ligacdo de
miosina C (MYBPC3) e a troponina T (TNNT2). Essas mutagdes alteram a estrutura e a funcao
do musculo cardiaco, causando o espessamento do miocdardio, principalmente do septo
interventricular, mesmo na auséncia de outras condi¢des, como hipertensado arterial (TIRONE
et al., 2005).

Embora a maioria dos casos de CMH esteja ligada a causas genéticas, ha outras
condicbes que podem levar ao espessamento do musculo cardiaco e que podem ser
confundidas com CMH, como hipertensdo e estenose adrtica, mas que, nesse caso, seriam
classificadas como cardiomiopatia hipertréfica secundaria (ALMEIDA et al., 2015). O
reconhecimento da causa genética é essencial para o manejo clinico e para o aconselhamento
familiar, uma vez que parentes diretos também tém risco aumentado de desenvolver a
doenca. A pesquisa em genética molecular tem sido crucial para identificar essas mutacoes e
para compreender a variabilidade da manifestacdo da CMH, contribuindo para o

desenvolvimento de estratégias diagndsticas mais precisas e tratamentos direcionados.
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Os sintomas da cardiomiopatia hipertréfica (CMH) variam amplamente entre os

individuos, podendo ser leves, moderados ou ausentes, ou, em casos mais graves, causar

limitagGes significativas (SPIRITO et al., 1997). Os principais sintomas incluem (Quadro 1).

Quadro 1. Principais sintomas da cardiomiopatia hipertrofica.

SINTOMAS DESCRIGAO

Falta de ar (dispneia)

Frequentemente ocorre durante atividades fisicas ou
mesmo em repouso, causada pela dificuldade de o
coracdo relaxar e preencher adequadamente os

ventriculos.

Dor no peito (angina)

A dor toracica ocorre geralmente durante o esforgo
fisico, devido a reducdo do fluxo de sangue no miocardio,
especialmente em pacientes com espessamento

significativo do musculo cardiaco.

PalpitagGes

Batimentos cardiacos acelerados ou irregulares sao
comuns, e podem estar relacionados a arritmias, que sdo

frequentes em pessoas com CMH.

Tontura e sincope (desmaios)

Podem ocorrer durante atividades fisicas ou em
momentos de repouso, devido a obstrucdo do fluxo
sanguineo ou a arritmias graves, como a taquicardia

ventricular.

Fadiga

A reducdo do débito cardiaco pode levar a cansaco

excessivo, mesmo em atividades de baixa intensidade.

Alguns pacientes com CMH podem ser assintomaticos ou ter sintomas leves, o que pode

dificultar o diagndstico precoce. No entanto, em casos mais graves, a CMH aumenta o risco

de complicacbes sérias, incluindo insuficiéncia cardiaca e morte subita, especialmente

durante o exercicio intenso. Esse risco € maior em pacientes jovens e atletas. Devido a essas

manifestacdes e ao potencial de gravidade, o monitoramento regular e a avaliacdo de

sintomas novos ou progressivos sdo essenciais para uma intervencdo adequada e para a

prevencao de complica¢des (WIGLE, 2001).

DIAGNOSTICO
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O diagnéstico da cardiomiopatia hipertréfica (CMH) envolve uma combinacdo de
avaliagdo clinica, exames de imagem e, em alguns casos, testes genéticos. A investigacao
geralmente comeca com uma consulta detalhada sobre os sintomas do paciente e o histérico
familiar, ja que a CMH é frequentemente hereditaria. Em seguida, realiza-se um exame fisico,
durante o qual o médico pode identificar sinais que sugerem a presenca de obstrucdo do fluxo

de saida do ventriculo esquerdo, como sopros cardiacos (FERNANDES et al., 2024).

O ecocardiograma é o exame de imagem de escolha para confirmar a presenca de
espessamento anormal do musculo cardiaco, permitindo medir a extensdao da hipertrofia e
avaliar a funcdo do coracdo. Em alguns casos, utiliza-se a ressonancia magnética cardiaca, que
oferece maior detalhamento da anatomia e pode identificar dreas de fibrose, um indicativo
de cicatrizes no tecido cardiaco, associadas a um risco maior de arritmias. Além disso, o
eletrocardiograma (ECG) é frequentemente realizado para detectar anormalidades elétricas,
como alteragdes no ritmo e condugdo cardiaca, comuns em pessoas com CMH (LAKDAWALA
et al.,, 2011). Os testes de esforco sdo também Uteis, pois permitem avaliar a resposta do
coragao durante atividades fisicas e detectar sinais de obstrucdo induzida pelo esfor¢o. Em
casos selecionados, realiza-se o teste genético para identificar mutacGes associadas a CMH,
especialmente se houver histdrico familiar ou para o aconselhamento genético dos familiares
de primeiro grau.

O diagnéstico precoce da CMH é crucial para o manejo adequado, ja que a doenga pode
ser assintomatica por anos, mas com o tempo aumenta o risco de complicagdes graves, como
insuficiéncia cardiaca e morte subita. Com o diagnéstico confirmado, recomenda-se o
acompanhamento continuo com um cardiologista especializado, que podera determinar a
necessidade de intervencdes preventivas e monitorar a progressdo da doenca, ajustando o

tratamento conforme necessario.
TRATAMENTO

O tratamento é personalizado e depende da gravidade dos sintomas, do grau de
obstrucdo do fluxo sanguineo e do risco de complicagdes. Em casos leves ou assintomaticos,
pode ser suficiente o acompanhamento regular com um cardiologista e algumas restri¢cdes de
atividades fisicas extenuantes. No entanto, para pacientes que apresentam sintomas mais
intensos ou obstrucdo significativa do fluxo de saida do ventriculo esquerdo, sao

recomendados tratamentos farmacoldgicos e, em alguns casos, procedimentos invasivos.
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Entre os medicamentos mais usados estdo os betabloqueadores e os bloqueadores dos
canais de calcio, que ajudam a reduzir a frequéncia cardiaca e a melhorar o relaxamento do
musculo cardiaco, aliviando sintomas como a falta de ar e a dor no peito. Para alguns pacientes
com arritmias, os antiarritmicos também podem ser indicados, embora sejam usados com

cautela devido aos efeitos colaterais (BRAUNWALD et al., 1962; SPIRITO et al., 1997).

Nos casos em que a obstru¢dao do fluxo de sangue persiste e os sintomas ndao sdo
controlados com medicamentos, procedimentos invasivos podem ser considerados. A
miectomia septal, uma cirurgia aberta que remove parte do musculo espessado, é uma opg¢ao
eficaz para aliviar a obstrucdo e melhorar a funcdo cardiaca. Alternativamente, a ablacdo
septal com alcool, um procedimento minimamente invasivo, envolve a injecao de alcool em
uma pequena artéria do septo para induzir um infarto controlado, reduzindo o espessamento
muscular (MORROW et al., 1997).

Para pacientes com alto risco de morte subita, especialmente aqueles com histérico de
arritmias graves ou sincope inexplicada, o cardiodesfibrilador implantavel (CDI) pode ser
recomendado. O CDI monitora continuamente o ritmo cardiaco e pode corrigir arritmias
potencialmente fatais, como a fibrilagcdo ventricular, por meio de choques elétricos. Além do
tratamento médico e intervencionista, o acompanhamento psicolégico e o aconselhamento
familiar sdo importantes, principalmente em casos com risco genético para familiares de
primeiro grau. O manejo adequado da CMH, com monitoramento constante e ajustes no
tratamento, permite a muitos pacientes viverem com maior seguranca e qualidade de vida,

reduzindo o risco de complicacdes (PAULA et al., 2010).

PROGNOSTICO

O progndstico da cardiomiopatia hipertréfica é altamente varidvel, dependendo de
fatores como a gravidade dos sintomas, a presenca de complica¢des e o risco de arritmias. Em
muitos casos, especialmente quando a doenca é leve e assintomatica, a expectativa de vida
pode ser normal, com os pacientes levando uma vida relativamente ativa. No entanto, em
casos mais graves, o progndstico pode ser mais comprometido, particularmente quando ha

obstrucdo significativa do fluxo sanguineo ou arritmias malignas (MARON et al., 2003).

A principal causa de morte em pacientes com CMH é a morte subita cardiaca,

frequentemente associada a arritmias ventriculares graves, como a fibrilagdo ventricular.
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Pacientes que apresentam sincope inexplicada ou que tém histérico familiar de morte subita
estdo em risco aumentado e devem ser monitorados de perto. A implementacdao de um
cardiodesfibrilador implantdvel (CDI) pode reduzir significativamente esse risco em pacientes

com arritmias fatais ou com alto risco de morte subita (MATTOS et al., 2006).

Pacientes com sintomas leves, que respondem bem ao tratamento medicamentoso e
nao apresentam complicagGes graves, geralmente tém um progndstico mais favoravel,
podendo levar uma vida quase normal. O acompanhamento regular é essencial para
monitorar a progressdao da doenga e ajustar o tratamento conforme necessario,
especialmente no que diz respeito ao controle da insuficiéncia cardiaca, das arritmias e das
limitacgdes fisicas.

A cirurgia, seja a miectomia septal ou a ablacdo septal com alcool, pode melhorar
significativamente o progndstico em pacientes com obstrucdo importante do fluxo sanguineo,
reduzindo os sintomas e melhorando a qualidade de vida (MORROW et al., 1997). No entanto,
como qualquer procedimento invasivo, essas intervengdes apresentam riscos, e a escolha do
tratamento deve ser cuidadosamente considerada pelo cardiologista, levando em conta a

saude geral do paciente e os possiveis beneficios.
CONSIDERACOES FINAIS

As consideracbes finais sobre a cardiomiopatia hipertréfica (CMH) destacam a
importancia do diagndstico precoce, do manejo personalizado e do acompanhamento
continuo para garantir a melhor qualidade de vida aos pacientes. Embora a CMH seja uma
condicdao genética com uma ampla gama de manifesta¢gbes clinicas, os avan¢os na
compreensao da fisiopatologia, nos métodos de diagndstico, como o ecocardiograma e a
ressonancia magnética, e nas op¢des terapéuticas, como os betabloqueadores, a cirurgia de
miectomia e a ablacdo com alcool, tém contribuido significativamente para o controle da

doenca e para a reducdo das complicacdes graves, como a morte subita cardiaca.

A individualizacdo do tratamento é fundamental, levando em consideracdo a
gravidade dos sintomas, o risco de arritmias e a presenca de complicacbes. O uso de
tecnologias de monitoramento, como o cardiodesfibrilador implantavel (CDI), e a continua
evolucdo nos testes genéticos tém permitido intervengdes mais precoces e adequadas, além

de orientar o aconselhamento genético para os familiares dos pacientes.
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A gestdo da CMH deve incluir ndo apenas o tratamento fisico, mas também o apoio
psicoldgico, ja que o diagndstico de uma doenga genética pode gerar preocupacgdes sobre a
saude a longo prazo e sobre o risco de transmissdo para futuras geracdes. A conscientizacao
sobre a CMH, tanto entre profissionais de saude quanto na comunidade em geral, é essencial
para garantir que os pacientes recebam cuidados adequados e para identificar os casos de
maneira precoce, quando as opgdes terapéuticas podem ser mais eficazes. Em ultima andlise,
a cardiomiopatia hipertréfica € uma condicdo que, embora desafiadora, pode ser bem
manejada com os cuidados apropriados. O progresso no tratamento e na compreensdo da
doenca oferece esperanca para os pacientes, permitindo que muitos deles vivam com

seguranca e qualidade de vida, minimizando os riscos associados a doenca.
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